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　アレクシオンファーマ合同会社（以下、本書においてアレクシオン）は「全ての希少疾患をもつ人々に人生

を変える治療法と希ਲをةける」というパーパスを掲げ、౸外ですでにࢆ認されている薬が日本でࢆ認を得

るまでに௳ᚪ的長い期間を要する「ドラッグラグ」や、日本では開発に཰手されない「ドラッグロス」の改Ѝに

いち早く取り組んでまいりました。そしてさらに、発症から診断までに長い期間を要する診断ラグなどの重

要課題を一日も早く解決し、患者さんのԂがͱ৉された「ᶧルスエクイティ（医療の公平性）」がより一ص向

上していくよう、日々ᝅ進しております。

　この度、希少疾患領域でのさらなるᘀ献を目指すため、ᵻ ルスエクイティとその達成の大きな課題と

なっている診断ラグの分析及びその解決策を提࿥した᯦ 希少疾患༨書「診断ラグ」の実態と解౽に向けての

提言 最新テクノロジーと社会の力で実現するᶧルスエクイティᯧをʰ行いたしました。

　ᶧルスエクイティを推進する動きは、世界保健機関（WHO）や世界経済フォーラム（WEF）などの国際機関
や政府機関にも広がり世界中で౎目されています。WHOは、「ᶧルスエクイティの実現とは、社会的・経済的
な不公平を体系的に特定し࣭除することである」と提Ϸしており、WEFは、「企業、政府、市民社会などマルチ
セクターによる持続的なコラᶄレーシṛンがᶧルスエクイティの実現には不可஭である」としています。国

際連合（UN）も、希少疾患への取り組みを強化することをג言しています1,2,3。

　希少疾患患者さんが確定診断を得るまでに長い期間を要してしまう診断ラグは、以前よりᖎじられ、対策

もᖱじられてきましたが、いまだ大きな課題としてௗされています。こうした中、医療分野ではビッグデータ

やAI、ゲノム情報分析など最新テクノロジーを活用する動きが加速しています。デジタルテクノロジーに

よって、予期しないパターンを明らかにし、また、世間に౹ᜁしていない専門知識を活用できます。そのため、

病態の解明が̶分ではなく見過ごされることも多い希少疾患へのެ޳が大きいと考えられます。患者データ

が蓄積できれば、その患者さんご自身の確定診断や予後予ುを改Ѝするだけでなく、ご家族やほかの患者さ

んの病気の早期発見へのע与も期ݒできます。このデータの集積を有効に行うためには、政府、医療機関、患

者団体及び関係企業がその必要性と意義をより認識し、場合に応じた適切なインセンティブの提供、及び

データの管๗と共有の仕組みを構築することが重要です。本書では日本の希少疾患における診断ラグを改Ѝ

するためのᶪントを౸外の先進事例をňえながらࣴりました。一企業の立場からのᢡられた視点ではありま

すが、デジタルテクノロジーがᚊ進している現代において、希少疾患の早期診断と治療、予後改Ѝを加速させ

るために༮୍と議ᖎする材料として、「希少疾患の診断ラグ/診断ロスの解౽に向けた提言」及び「ᶧルスエク
イティが実現した未来図」も添えております。

アレクシオンは、全ての希少疾患患者さんやそのご家族、患者さんにעり添う活動をしている患者団体や

その関係団体、政府、医療従事者、そのš関係する༮୍のこれまでの多大なご˪ᆹに共᩹しています。ܓ社も

社会との対ᕤを重ᷢながら、希少疾患患者さんが直面している課題に向き合い、患者さんとそのご家族のよ

り良い未来にᘀ献してまいります。

　最後になりますが、本書のʰ行にあたり、患者団体をはじめ、アカデミア、行政ほか、希少疾患の医療に献身

的に取り組んでこられた専門家の༮୍、ご協力いただいた༮୍の活動やご意見に心より謝意をᒸします。

アレクシオンファーマ合同会社

　社長　൉ੌ ህྞ子

ᶟ࣍ࢿ
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希少疾患の診断ラグとᶧルスエクイティを考える重要性

希少疾患患者のᶧルスエクイティの現状

希少疾患患者とその家族が経験するペイシェント・ジṓーニーの実態

希少疾患患者のᶧルスエクイティをᢘטする診断ラグ/診断ロス

診断ラグ/診断ロスの課題解決のカᶞとなる視点

希少疾患の診断ラグ/診断ロスの解౽に向けた提言

診断ラグ/診断ロスの解౽によるᶧルスエクイティの実現

補足資料

医療DXの推進に関する工ဨᒸ

診断ラグ/診断ロス改Ѝの先進事例

提言に関する౸外の先進事例

• 本書では中立性を保つため、第ă者機関を活用し、調査Ƴᥡ元の製薬企業名を開࿥せずに

行った調査（主に主要オ᷻ニオンリーダー、規制当局、患者団体、業界関係者との面談な

ど）、及びアレクシオンが知見を有する疾患領域（低ホスファターゼ症、発作性ԗ間ᶧᷗグ

ロビンأ症、非ɦ型೪血性أ௱症症候群、視神経脊髄炎スペクトラムᣅט、全身型重症筋

無力症、神経ᆓ維ኜ症 I型、ライソṭーム酸性リパーゼ஭ख症、トランスサイレチン型心ア
ミロイドーシスなど）のデータを活用しています。

• 日本での疾病ᗾ担調査は、CRA(Charles River Associates)の調査プラットフォームを
使用し、特定非営利活動法人ASridのご意見をいただき2024年12月～2025年2月に行いま
した。欧州における調査は、2024年2月～5月に実施しました。

• Exchange rateは、特に記載がない場合は2025年3月31日時点（149.53円/米ドル、162.03
円/ṟーロ、193.75円/ポンド）を用いました。

• アレクシオンは、本書において提供する正確性やՑ当性、最新性などの確保に˯めており

ますが、これらにつき保証するものではありません。なお、参考文献のURL参照日は2025
年4月21日です。

• 本書の作成にあたりインタビṣーさせていただいた有識者の発言を適ܜ׎用しています。

• 本書の内容（文書、画ȡ、グラフなど）の全部または一部について、᎗作୫者の事前のᕈᖣな

く複製、ᚢ載、上৉、公衆᛺Ǎ、६᛺、ᗎಹ、ሦᕉ、ሦ案することは、法律で࿿じられています。

2025年5月初ෞ作成

本書のご利用に関して
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　ᶧルスエクイティ（医療の公平性）とは、全ての

人が健康、医療、福祉のあらゆる面で、人間として

の可能性を発揮できる公平で公正な機会を手にし

ている状態を意κする（図1）。ᵻ ルスエクイティが

達成された社会では、社会的、経済的、人ͼ統計学

的、ҁ๗的な違いや、性別、人種、民族、ᣅがいの有

無などによるグループ間において、回ᝃまたは৐

正することができる不公平なڟ異やબڟが存在し

ない。ᵻ ルスエクイティを推進する動きは、特に

COVID-19のパンデミックを契機に、WHOをはじ

め、WEF、UNなどの国際機関や政府機関にも広が

り世界中で౎目されている。WHOは「ᶧルスエク

イティの実現とは、社会的・経済的な不公平を体系

的に特定し࣭除することである」と提Ϸしている。

またWEFは、健康બڟは取りௗされたグループや

࣭除されたグループに不均ᒵな݇᥉を与え、経済

とビジネスの成長をࢭむとして、企業、政府、市民

社会などマルチセクターによる持続的なコラᶄ

レーシṛンがᶧルスエクイティの実現には不可஭で

あるとしている。

　希少疾患患者とその家族は、非希少疾患患者（健

常人または希少疾患以外の慢性疾患患者）・家族と

௳べᶧルスエクイティが̶分に確保されていない

ț向が強い。現在、希少疾患患者は全世界で約4ȴ
人と推定されており、希少疾患の種類は10,000ᙋ
にのᶃる。その約80%が遺伝子異常によるもので、

約50%が小児期に診断を受けている4。日本での正

確な患者数は不明であるが、特定医療費（指定難

病）受給者証の所持者数は約109万人（令和5年度）、
小児慢性特定疾病医療受給者証数は約11万人（令和
5年度）5となっている。

　希少疾患の治療にƃう経済的ᗾ担は଩めて大き

く、例えば、米国では希少疾患患者1人あたりの経済
的ᗾ担が年額約950万円6,7に達する。CRAによる欧
州9ヶ国の疾病ᗾ担調査では、希少疾患患者1人あ

たり年額約1,930万円で、非希少疾患の患者と௳べ

ると約6Ǟに相当する。さらには希少疾患による間

ࣶコストを含む年間経済的खԡは約40Ɋ円（約

2,500ȴṟーロ）に達する8（米国、欧州の経済的ᗾ

担は、入院・外来・࢑薬などの医療費、介護費、ԡっ

たと考えられる収入などを含む）。社会経済的݇

᥉は、患者や介護者の生産性低下、ॸ育やᣜ用機

会の減少、社会的ֳ立にも及ᶅ。CRAによる日本

の希少疾患・難病患者に行ったアンケート調査に

よると、実際に健康関連の生活の質（HRQOL）の
指標（EQ-5D-5L Score）では、希少疾患患者の

HRQOLは非希少疾患患者より34%低い（図2）。

　また、希少疾患患者の入院日数は1年間で平均13
日であったが、一般対照群は1日であった。そのほ

日本においては、国民༮保険制度により医療のɉ

実度は高いț向にある。しかし、希少疾患において

は、疾患の認知度の低さや診断ࢇᒯの৬及の᜞れ

により正確に診断に至りにくいț向があり診断ラ

グが起こるため、ᵻ ルスエクイティがखなわれや

すい状況にある。

　本書では、診断ラグに代ᒸされる希少疾患患者

とその家族の医療の公平性をՒげる課題と社会的

要因を分析し、これまでに見えてきている改Ѝの

Ɋしや先進的な事例を参考に、現状の課題を特定

し、患者のԂがͱ৉されたᶧルスエクイティの実

現に向けた施策を検討する。

か、希少疾患患者の日々の社会活動への参加や意

றは、一般対照群の約5分の1ဨ度となっており、社

会的ǽ見を経験した割合は2.6Ǟ高いことが࿥され
ている（図3）（調査デザインはP44参照）。このよう

に、希少疾患・難病に関連した人々の生活はᡬӔ的

なものになっているため、生産性のみならずᄜ神的

なȇ面からも大きな社会的खԡがあると言える。

　加えて、正確な診断や適切な治療を受けるまでの

期間が長ܜくほど入院やॳ急ञ᛺がӠえ、それにƃ

い、社会全体の医療費ᗾ担のӠ加をࢳくࡌ念があ

る。希少疾患の早期診断・治療を可能にすること

は、ᵻ ルスエクイティを実現することにע与し、患

者だけでなく社会全体にも大きな利益をもたらす。

1.ተ৭

1.1
希少疾患の診断ラグと

ヘルスエクイティṋ考ᶑるរᔑ性

Ⴀḧᶣǝüᷨተ৭Ṏ෽ఽᷨᜫᶲṋሪࠝḒṮᰝɛḡᷨœᷥΖێ：ێႠḧɟێ

Ṫ੔ŰṎ୽žᶙćᶑḀḃḌ᷇ḧᰠɟێḧᶣǝüᷨተ৭Ṏ෽ఽᷥΒṀḒḡ

ᖅঁḏḃḞ੔ŰṎ୽žᶙćᶑḀḃᰝḘᷨᅜ੯ɛḡᷨœᶙ؂ႠᷟၫӅṎກ

ӝᷥᇶᶺḃḌ᷇ḧᰠ

図1 平等と公平のイメージ図

エクイティ
（ɟێ性）

イクオリティ
（等性ێ） 希少疾患患者 非希少疾患患者

希少疾患患者ᶣ

ᤛ希少疾患の患者よḆ

QOL᮸ᶙ34ᯆƎᶲ

図2 希少疾患患者のQOL

᮸ᯠဥ̂ᷨဨۦᯡᰝᯠᚑᷨ回ḆᷨჄ๗ᯡᰝᯠ৬௥ᷨ౦̂ᯡᰝᯠ໷ᷓ/ĆߺݺᯡᰝᯠĆ׃/ᶯḏ
ᶝ᷇ᷓᯡᷨ 5᥍བྷṋ߆ሬዎᚑᶙ5௥ᢽᶉᕗƵḕᰝQOL（ᯠׅɛᷟȃ۬ᱡ1ᯡᯠ௏ņᱡ
0ᯡ）ṋႼ出ḛḌEQ-5D-5L ScoreᷥṖḌ௳ᚪ
出典：CRAḄ᷽ᵩト（202412ۏਨᰆ20252ۏਨᷥয本ᷥᷮᶲḡאটḕḞᖅઘ）

0.60

0.91-34%
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者だけでなく社会全体にも大きな利益をもたらす。

希少疾患診断ݗの社会生活に関するアン᷀ートᅜ੯

出典： CRAḄ᷽ᵩト（202412ۏਨᰆ20252ۏਨᷥয本ᷥᷮᶲḡאটḕḞᖅઘ）

図3 難病を取りڦく現状についての課題

診断ݗに社会活̂ᶦ参˫する᷇との難ḕḏ（希少疾患患者 vs. Ḙのᶬᶺの慢性疾患患者/健康なœ）

Key insights
・希少疾患患者は、社会活動への参加が

難しいと感じている

・特に難しいと感じている項目は

  ᱷঽ進/新しい仕事への応募（65％）
  ᱷスポーḫ/エクササイズ（62％）

希少疾患患者の74%が
希少疾患による
ǽ見やスティグマを経験

ǽᔗṎスティグマ᮸ṋ
ᅙ᧓ḕḞ希少疾患患者

74%

希少疾患患者
そのほかの慢性疾患患者/健康な人

᮸ḜḢᶷᶢ ：᷎ᵵḌ෭ᷨ׌෭ݨṋࣃḪœüᷥ؂ḛḌ࿧ž༭ᷟḄḯḢḍṎǽᔗ

スポーḫ/エクササイズ 13%
62%

ঽ進/新しい仕事への応募 10%
65%

大切な人とのᦈ食/外食 20%
56%

ζѩとの関係の開始/継続 10%
52%

新しい人との出会い 13%
57%

仕事/˿強 10%
49%

趣κなどの開始 8%
45%

家事 5%
43%

ᘏい෪ 40%
17%

Ž৶の外出 26%
5%

未来への࢑資（例：家をᘏう） 10%
53%
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